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   A 6-year-old boy whose chief complaint was retentio testis was referred to our clinic. 
He had mental retardation, shortness of stature of prenatal  onset, retarded growth, microbra-
chycephaly, bushy eyebrows, long eyelashes, low-set ears and micromelia, and was diagnosed 
to have Cornelia de Lange syndrome. 
   As  in most cases of Cornelia de Lange syndrome the cause of our case was not clear, 
and chromosome analysis showed a 46,XY constitution. In our case, we performed bilateral 
orchidopexy for retentio testis because of the problem of fertility and the danger of malig-
nancy. 
   Cornelia de Lange syndrome is rare and the urologic literature dealing with this disease 
has never been reported in Japan. 
   The clinical features of this disease are discussed in the present report. 
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緒 言
1933年オ ラ ンダ の女 医CorneliadeLangei)が初
め て,特徴 的 な顔 貌,知 能 な らび に 身 体 の発 育障 害,四
肢 の奇形 な どを と もな った症 例 をTypusdenerativus
Amstelodamensisとし て報 告 して 以 来,同 様 の症 状
を有す る疾 患 は 一般 にCorneliadeLangesynd-
rome(以下CDLSと 略す)と 呼 ばれ て い る.本 症
の主症 状 は,特 異 な顔 貌,身 体 お よび 知 能 の発 育 障 害,
小 頭症,腱 毛 密 生,耳 介 の低 位着 生,短 肢 症,母 指 近
位 着生,足 指 の 合指 症 な どで,さ らに 泌 尿 器 科 学 的 な
不 定症 状 と して 性 器 の形 成 不 全,停 留 精 巣 な どが 記 載
され てい る.今 回わ れ われ も停 留 精 巣 を 合 併 した 本症
候群 と思 わ れ る 症 例 を経 験 した の で,若 干 の 文 献 的 考
















通 院 し てい た,1981年12月某 院 外 科 でrt.inguinal
herniaの手 術 を 受 け,手 術 中 に 右 停 留 精 巣 を 指 摘 さ
れ,同 時 にrt.orchidopexyを受 け る.し か し1カ
月後 に も とに も ど り,そ の ま ま放 置 して い た.
1984年4月某 院泌 尿 器 科 を 受 診 し,両 側 停 留 精 巣,
陰 嚢 形 成 不 十 分 を指 摘 され,手 術 目的 のた め 当 科 を 受
診 した.
入 院 時 現 症:年 齢は6歳8ヵ 月 で あ るが 身 体 発 育遅
延 が み られ,身 長 年 齢 は2歳6ヵ 月に 相 当す る(Table
1).
顔 貌 は 非 常に 特 徴 的 で 毛髪 は濃 く密 で,生 際 は全 体
的 に 低 くな っ て い る,長 く カー ル した 腱 毛,耳 介 の低
位 着 生,薄 い 口唇,下 が った 口角,低 い 鼻,小 顎 症 な
どが み られ る.眉 毛 は 濃 いが,CDLSで よ く見 られ
る よ うに 正 中 で癒 合 して い る とい うこ とは な い(Fig・
1,2),
四 肢 で は 小 さい 手 足,短 い指 趾,第4・5指 攣 指 症,
両 側猿 線 が み られ る(Fig・3)。
外 陰部 では,両 側 と も鼠 径 部 低 位停 留精 巣,陰 嚢 形
成 不 十 分,か す か な陰 毛 が み られ る(Fig.4).
中枢 神 経 系 で は,精 神 薄 弱 で 言 語 は片 言 の み しか 話
せ な い.首 のす わ りは6ヵ 月,お す わ りは5歳 で,ハ
イ ハ イ,一 人 立 ちは まだ で き な い.自 験 例 に は,
CDLSに よ くみ られ る低 音 で 捻 る よ うな 泣 き声 は な
く,む しろ 高調 な泣 き声 を 呈 した.
入 院 時 検 査 所 見
1)血 液 ・血 清学 的 検 査,免 疫 ・内分 泌 学 的 検査,
尿 検 査:1.DH,Al-P高値 を示 す 以外,と くに異 常 所
見 は認 め ない(Table2).
2)ECG,心 エ コー:異 常 は 認 め な い,
3)染 色 体核 分 析:末 梢血 リンパ球 培 養 で の染 色 体
核 分 核 は46,XYと 正 常 男性 で あ った(Fig.5).
4)眼 科 的検 査:眼 底 は 正常 だが,乱 視 を と もな っ
た 近 視 が み られ た.
5)脳 波 検 査1異 常 は 認 め な い,
6)頭 部CT'大 脳 全体 に お よぶ 萎 縮 が み られ る
(Fig.6).
7)IVPlpyelogramが腸 管 ガ ス像 と重 な り,鮮
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Fig.1.顔面 写 真:長 くカ ール した 腱毛,耳 介 の















Fig.2.頭部写 真:毛 髪 は濃 く密 で,生 際 は 全 体
的 に 低 い.頭 蓋 は,小 頭 症 で あ る.
里 見 ほ か:CorneliadeLangesyndrome・停 留 精 巣 1205
"へ.
〃懲 搬 ∫脇 朔 ・菰 物'
.".野
ヅ コ ア ド
'・ グ 妬 琢,/
%.ラ ・ 驚 ・ソ ・珍 。ず存 、 /!ン『》
し渉
臨 鍵/
Fig,3.手指 の 写 真:小 さい手 指,短 い指 趾,第4・5指 攣 指 症 が み られ る.

























CDLSは,1933年 オ ラ ン ダの 女 医Corneliade
Langeが報 告 して 以 来,欧 米 で は約300例,本邦 で は
1963年に奥 平2)が報告 して 以来1978年まで に58例3),
そ の後 わ れわ れ の 調 べ え た も の を含 め て 現 在 ま でに
101例しか 報告 され て いな い まれ な症 候 群 であ る.し
か も文 献 的に は,小 児 科,眼 科,産 婦 人 科,口 腔 外 科
と して の 報告 が多 く泌 尿 器科 と して の報 告 は これ まで
み られ て い な い よ うであ る.な お本 症 の発 生 頻 度 は 報
告 者 に よ りか な りば らつ きは あ るが,生 児 出 生30,000
～50,000例に1例4)ま た は人 口10万 あ た りO.5人とい
わ れ て い る.
本 症 候 群 に は 確立 され た 診 断 基 準 は な い の で,こ こ
で問 題 とな る の は どれ だ け の 症 状 の 出 現 をみ た 時 に 本
症 の診 断 を下 せ るか とい う こ とで あ る。 一 応Corne-
liadeLange1),Beck.B5)などが 独 自 の診 断基 準 を
作 って い るの で それ を示 す(Table3).
自験 例 は,CorneliadeLangeの診 断 基 準に よれ
ば,母 指 近 位 着 生,足 指 の 合指 症 が な い以 外 す べ て を
み た し,そ の他 に も報 告 され て い る合 併 奇 形 を 認 め る
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Table2.入院 時 検 査 所 見
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Fig.5.染色体 核 分 析=46,XYと 正 常 で あ る.

























Fig.7.IVP:pyelogramが鮮 明 では な いが,









Fig.8.UG:遺 残 子宮 な どの異 常 は 認 め な い.
ことから本症候群と診断できる.次に本邦の既報告例
のうち20例について小島4)は,Ptacek6)の発育,中枢








したが,自 験例ではLDH高 値を示す だけであった
(Table5).
本症発生原因については現在まだ不明な点が多いが,
障害は 胎生4～7週 以前に おこって いると考えられ
る8).また患者同士が常にきわめて類似した顔貌を呈
し,しか も多発性奇形であ りながら多 くの奇形や異常
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所 見 が 全 て の患 者 に ま と ま っ て現 われ て お こ る こ と よ
り考 え て も単 一 で共 通 な原 因 が存 在す る もの と考 え ら
れ る.
外 因 的 影 響 と しては,放 射 線,風 疹,ト キ ソプ ラズ
マ症,イ ン フル エ ンザ,感 冒 様症 状,妊 娠 中 毒 症,膀
胱 炎,風 邪 薬,降 圧 剤,精 神 安定 剤,抗 ヒス タ ミン剤,
Table3.CorneliadeLangesyndrome
の診 断 基 準
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